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要旨   本邦において乳癌は女性の癌罹患第１位であり，そのうち約 5〜10％が遺伝性乳癌といわれている．遺伝性乳癌の約
半数以上を占める BRCA1,BRCA2 遺伝子を原因遺伝子とする場合，遺伝性乳癌卵巣癌症候群(Hereditary Breast and Ovarian Cancer 
syndrome : HBOC)という．遺伝性乳癌を疑う場合に行う遺伝学的検査として，当院では 2015 年に BRCA1/2 遺伝子検査と遺伝カ
ウンセリング体制を自費診療として導入した． National Comprehensive Cancer Network (NCCN) ガイドラインを基準とし，遺伝
カウンセリングは研修を修了した乳腺専門医や認定遺伝カウンセラーが協力して担当することとしている．2018 年には本邦で
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BRCA1 遺 伝 子 が 30~35% ， BRCA2 が 20~25 ％ と
BRCA1/2 がおよそ半分以上を占めており [2] ，この
BRCA1/2 遺伝子の生殖細胞系列変異に起因する易罹
患性腫瘍症候群を遺伝性乳癌卵巣癌症候群（Hereditary 
Breast and Ovarian Cancer syndrome : HBOC）という．
遺伝性乳癌を疑う場合に行う遺伝学的検査は長らく自








1. HBOC の特徴と対策 
HBOC を疑う特徴を表 1 に示す [3]．BRCA1 変異保持
者，BRCA2 変異保持者とも乳癌，卵巣癌の生涯罹患リ







HER2 陰性の Luminal タイプが多い [5]．卵巣癌の生涯リ
スクは調査集団によりばらつきがあるが，8~62%と一
般集団より 8~60 倍高く [4]，ほとんどが漿液性腺癌で III
期， IV 期の進行症例である [6]．また，BRCA2 変異保
持者では男性乳癌や前立腺癌，膵臓癌の罹患リスクが
高くなることがわかっており [4,7,8]，特に前立腺癌では  
 














保険診療の二通りある（図 1）．  
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（1）自費診療の体制（図 2）  

































（2）保険診療での体制（図 3）  
保険診療での BRCA1/2 遺伝子検査はあくまでも
PARP（  poly-ADP ribose polymerase，ポリアデノシン 5’ 
 
二リン酸リボースポリメラーゼ）阻害薬のコンパニオ
















とになるが，一方で HBOC の家系であることを意味す  
るためこの先は自費診療での遺伝カウンセリングへと
移行し，①と同様，今後の医学的管理の対応と血縁者

















的検査についての支援を行っている．   
 
（3）当院での遺伝子検査と遺伝カウンセリングの現況  


















また，当院では 2016 年から Lynch 症候群の遺伝学
的検査も採用しており，「家族性腫瘍外来」での遺伝カ
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